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Короткі тандемно повторювані послідовнос-
ті хромосомної ДНК (у англомовній літературі
STR-short tandem repeats), або мікросателіти, що
складаються з повторюваних одиниць, кожна з
яких має довжину від 2 до 7 нуклеотидних по-
вторів, широко представлені в геномі людини.
Алелі мікросателітних локусів характеризуються
значним поліморфізмом довжини [1; 2].
Типування мультиплексних ампліфікаційних
систем на основі мікросателітних локусів сьо-
годні є основним методом проведення судово-
медичного молекулярно-генетичного досліджен-
ня з метою ідентифікації особи і встановлення
біологічного споріднення. При розв’язанні тако-
го роду питань доказовість і вірогідність виснов-
ків залежать від інформативності досліджуваних
поліморфних локусів, яку можна оцінити на ос-
нові популяційних даних про генетичну різно-
манітність (частота зустрічальності та дисперсія
мікросателітів). Точність оцінки буде тим вища,
чим ближча відповідність популяційних даних і
даних з розподілу алелів для індивідуумів, які
належать до певної популяційної вибірки насе-
лення. Наприклад, при використанні набору
для ПЛР-ампліфікації “AmpFiSTR®Identifiler”
(“Applied Biosystems”, США) для досліджуваних
локусів виробником реагентів пропонуються по-
пуляційні частоти зустрічальності алелів європео-
їдного населення США, при цьому для експертної
практики пропонується використання у вірогідн-
існих розрахунках частот алелів, визначених для
кожної досліджуваної популяційної вибірки і кон-
кретно для досліджуваного індивідуума.
У сучасній літературі опубліковані наукові
дані про частоти зустрічальності алелів для різ-
них популяцій. Створені бази даних частот зу-
стрічальності алельних варіантів серед євро-
пеоїдів, які проживають на території США, для
європеоїдів більшості європейських країн, а та-
кож деяких популяційних груп Росії [3–8]. Інфор-
УДК 340.64:577.213.32:572.2
Б. І. Яворський
ВАРІАБЕЛЬНІСТЬ 15 АВТОСОМНИХ
МІКРОСАТЕЛІТНИХ ЛОКУСІВ ГЕНОМНОЇ ДНК
У ЗМІШАНІЙ ПОПУЛЯЦІЇ МЕШКАНЦІВ
ОДЕСЬКОГО РЕГІОНУ
Одеський державний медичний університет, Одеса, Україна
УДК 340.64:577.213.32:572.2
Б. И. Яворский
ВАРИАБЕЛЬНОСТЬ 15 АУТОСОМНЫХ МИКРОСАТЕЛЛИТНЫХ ЛОКУСОВ
ГЕНОМНОЙ ДНК В СМЕШАННОЙ ПОПУЛЯЦИИ ЖИТЕЛЕЙ ОДЕССКОГО РЕГИОНА
Одесский государственный медицинский университет, Одесса, Украина
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мація про варіабельність алелів застосованих у
даній роботі поліморфних локусів серед населен-
ня України відсутня.
У роботі описано дослідження розподілу
алелів 15 STR-локусів, які становлять мульти-
плексну систему для ПЛР-ампліфікації набору
“AmpFiSTR®Identifiler” (“Applied Biosystems”,
США): D8S1179, D21S11, D7S820, CSF1PO,
D3S1358, ТН01, D13S317, D16S539, D2S1338,
D19S433, vWA, TPOX, D18S51, D5S818, FGA, —
серед мешканців Одеського регіону з метою
уточнення їх базових оцінних характеристик і
підвищення ефективності експертного застосу-
вання індивідуалізуючих систем на основі дослі-
джених мікросателітних локусів.
Метою роботи було вивчення алельної різнома-
нітності 15 мікросателітних локусів, які становлять
мультиплексну систему для ПЛР-ампліфікації на-
бору “AmpFiSTR®Identifiler” (“Applied Biosys-
tems”, США), у змішаній популяції мешканців
Одеського регіону. Для цього проводили оцінку
алельних частот і значущих статистичних пара-
метрів, оцінювали параметри придатності 15 до-
сліджуваних локусів для судово-медичних цілей.
Матеріали та методи дослідження
Вибірка з  неспоріднених представників змі-
шаної популяції мешканців Одеського регіону —
241 особа — була сформована із зразків рідкої
крові, отриманих у Одеському обласному судо-
во-медичному бюро СМЕ під час проведення су-
дово-медичних досліджень.
Геномну ДНК виділяли з 200,0 мкл рідкої крові
зразків за допомогою набору “NucleoSpin®Blood”
для виділення геномної ДНК фірми “MACHE-
REY-NAGEL” (Німеччина). Виділення ДНК про-
водили відповідно до протоколу “Genomic DNA
Purification from Blood”.
Концентрацію виділеної ДНК вимірювали
флуориметрично за допомогою ДНК-флуори-
метра Hoefer DyNA Quant™200 (“Hoefer Scien-
tific Instruments”, США).
Виділену геномну ДНК зразків крові типували
за допомогою методу полімеразної ланцюгової
реакції (ПЛР) за такими гіперваріабельними локу-
сами: D8S1179 (хромосома 8); D21S11 (хромосома
21q11.2-q21); D7S820 (хромосома 7q11.21-22);
CSF1PO (хромосома 5q33.3-49); D3S1358 (хромо-
сома 3p); ТН01 (хромосома 11р15.5); D13S317
(хромосома 13q22-31); D16S539 (хромосома 16q24-
qter); D2S1338 (хромосома 2q35-37.1); D19S433
(хромосома 19q12-13.1); vWA (хромосома 12p12-
pter); TPOX (хромосома 2p23-2pter); D18S51
(хромосома 18q21.3); D5S818 (хромосома
5q21-31); FGA (хромосома 4q28), які входять до
складу мультиплексної системи набору “Amp-
FiSTR®Identifiler” (“Applied Biosystems”, США),
згідно з інструкцією, що додається виробником
реагентів. При постановці ПЛР здійснювали не-
гативний (реакційна суміш містила всі компонен-
ти, крім ДНК) і позитивний контроль (реакцій-
на суміш містила ДНК із відомим набором алелів
з кожного локусу). Зразки контрольної ДНК на-
дані виробником реагентів. Дослідження прово-
дили, використовуючи систему “GeneAmp®
PCR 2720” (“Applied Biosystems”, США).
Продукти ампліфікації фракціонували елект-
рофоретично з використанням генетичного ана-
лізатора 3130 Genetic Analyzer (“Applied Biosys-
tems”, США) відповідно до рекомендацій вироб-
ника. Аналіз продуктів ампліфікації з встанов-
ленням алелів проводили за допомогою програ-
ми “Gene Mapper ID Software Version 3.1”.
Статистичні параметри, які становлять судо-
во-медичний інтерес, такі як дискримінуючий
потенціал, індекс поліморфізму, вірогідність ви-
падкового збігу, потенціал виключення, розрахо-
вували з використанням комп’ютерної програми
PowerStatsV12 (“Promega Corp.”, США) [9].
Результати дослідження
та їх обговорення
Набір для ПЛР “AmpFiSTR®Identifiler”
(“Applied Biosystems”, США) складається з
15 хромосомних локусів, що належать до класу
коротких тандемних повторів і містять тетранук-
леотидні повторювані послідовності, а також з
маркера для визначення статевої належності —
амелогеніну. Набір дозволяє аналізувати 13 ло-
кусів, що входять до складу індивідуалізуючої
панелі, розробленої згідно з вимогами Об’єдна-
ної системи даних ДНК (CODIS — US Combined
DNA Index System), створеної для бази даних
злочинців у США. Сполучення досліджених на-
ми 15 мікросателітних локусів відповідає вимо-
гам кількох міжнародних і європейських баз да-
них ДНК, що дає перевагу перед іншими індиві-
дуалізуючими системами в плані обміну науко-
вими й експертними даними.
Інтерпретація результатів порівняльного ти-
пування ДНК, виконаного при ідентифікаційно-
му експертному дослідженні, цілковито залежить
від частотних характеристик алельних спектрів
використаних локусів. Частоти зустрічальності
алельних варіантів або варіабельності алелів для
кожного локусу встановлюють шляхом популя-
ційних досліджень референтної вибірки населен-
ня. Донині бази даних частот зустрічальності
алелів досліджуваних локусів системи “Amp-
FiSTR®Identifiler” (“Applied Biosystems”, США)
для популяційних виборок України були від-
сутні. З метою отримання цих характеристик для
популяції мешканців Одеського регіону нами
проведено масштабне дослідження розподілу
алелів по досліджуваних локусах.
У таблиці наведені частоти алелів і основні
популяційні характеристики поліморфізму
15 STR-локусів, які становлять мультиплексну
систему для ПЛР-ампліфікації набору “Amp-
FiSTR®Identifiler” (“Applied Biosystems”, США):
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D8S1179, D21S11, D7S820, CSF1PO, D3S1358,
ТН01, D13S317, D16S539, D2S1338, D19S433,
vWA, TPOX, D18S51, D5S818, FGA, — у 241
представника змішаної популяції мешканців
Одеського регіону.
Відхилень спостережуваних частот генотипів
від рівноважного розподілу Харді — Вайнберга
не виявлено. Дискримінаційні можливості вико-
ристаної мультиплексної системи ампліфікації
ДНК достатньо високі, що робить дану індиві-
дуалізуючу панель мікросателітних локусів неза-
мінною в експертній практиці.
Аналіз статистичних характеристик 15 дослі-
джених мікросателітних локусів показав, що
найбільш інформативними для генетичної іденти-
фікації є такі локуси: D21S11, D2S1338, D18S51,
FGA (PIC>0,8) (див. таблицю).
Встановлено, що значення сукупного дискри-
мінуючого потенціалу (PD) вивченої системи
15 мікросателітних локусів становило у досліджу-
ваній популяційній вибірці 0,999999999999999988,
тобто вірогідність випадкового збігу мультило-
кусного генотипу за 15 поліморфними локусами у
двох індивідуумів, обраних із дослідженої попу-
ляції, становить 1 : 10 000 000 000 000 000 людей.
Висновки
У роботі вперше одержані популяційно-статис-
тичні дані, які характеризують генетичну варіа-
бельність 15 STR-локусів, що становлять мульти-
плексну систему для ПЛР-ампліфікації набору
“AmpFiSTR®Identifiler” (“Applied Biosystems”,
США) у змішаній популяції мешканців Одесько-
го регіону. Показана висока інформативність
дослідженої мультилокусної системи набору
“AmpFiSTR®Identifiler” (“Applied Biosystems”,
США) для популяційно-генетичного аналізу та
виявлений значний потенціал для прикладних су-
дово-медичних молекулярно-генетичних дослі-
джень.
Таблиця
Частоти алелів і інші статистичні параметри
15 мікросателітних локусів ДНК у змішаній популяції мешканців
Одеського регіону, n=241
4 — — — — — + — — — — — — — — —
5 — — — — — + — — — — — — — — —
6 — — + + — 0,230 — — — — — + — — —
7 — — 0,017 + — 0,154 — 0,002 — — — 0,002 + 0,002 —
8 0,006 — 0,165 0,002 — 0,098 0,127 0,021 — — — 0,592 — 0,002 —
9 0,006 — 0,116 0,035 — 0,197 0,077 0,083 — + — 0,118 + 0,052 —
9.3 — — — — — 0,315 — — — — — — — — —
10 0,069 — 0,293 0,276 — 0,006 0,058 0,052 — 0,002 — 0,055 0,008 0,072 —
10.3 — — — — — — — — — — — — — — —
11 0,080 — 0,200 0,313 0,002 + 0,390 0,258 — 0,002 + 0,212 0,008 0,335 —
11.2 — — — — — — — — — 0,002 — — — — —
11.3 — — — — — — — — — — — — — — —
12 0,169 — 0,169 0,298 0,002 — 0,249 0,333 — 0,104 + 0,020 0,082 0,335 —
12.2 — — — — — — — — — 0,002 — — — — —
13 0,302 — 0,036 0,062 0,002 — 0,058 0,202 — 0,225 0,002 + 0,128 0,184 —
13.2 — — — — — + — — — 0,013 — — + — —
13.3 — — — — — — — — — — — — — — —
14 0,237 — 0,004 0,014 0,118 — 0,041 0,046 — 0,365 0,105 — 0,165 0,014 —
14.2 — — — — — — — — — 0,023 — — + — —
15 0,102 — + + 0,259 — + 0,002 + 0,146 0,103 — 0,184 0,004 —
15.2 — — — — + — — — — 0,031 — — — — —
16 0,027 — — — 0,247 — — — 0,044 0,033 0,236 — 0,167 + +
16.1 — — — — — — — — — — — — — — +
16.2 — — — — — — — — — 0,031 — — — — —
17 0,002 — — — 0,243 — — — 0,196 0,008 0,279 — 0,119 + 0,004
17.2 — — — — — — — — — 0,004 — — — — +
18 + — — — 0,122 — — — 0,110 — 0,192 — 0,042 — 0,013
18.2 — — — — — — — — — 0,008 — — — — +
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Примітка. МР — вірогідність випадкового збігу генотипів; PD — дискримінуючий потенціал; PIC — інформаційний
вміст поліморфізму; PE — виключаючий потенціал; PI — індекс батьківства; Ho — спостережувана гетерозиготність;
He — очікувана гетерозиготність.
19 + — — — 0,004 — — — 0,135 — 0,072 — 0,042 — 0,074
19.2 — — — — — — — — — — — — — — +
20 — — — — + — — — 0,138 — 0,008 — 0,029 — 0,165
20.2 — — — — — — — — — — — — — — +
21 — — — — — — — — 0,029 — 0,002 — 0,017 — 0,175
21.2 — — — — — — — — — — — — — — 0,006
22 — — — — — — — — 0,010 — + — 0,006 — 0,179
22.2 — — — — — — — — — — — — — — 0,011
22.3 — — — — — — — — — — — — — — +
23 — — — — — — — — 0,077 — + — 0,002 — 0,167
23.2 — — — — — — — — — — — — — — 0,006
24 — + — — — — — — 0,121 — + — + — 0,089
24.2 — + — — — — — — — — — — — — +
24.3 — + — — — — — — — — — — — — —
25 — + — — — — — — 0,119 — — — + — 0,078
25.2 — + — — — — — — — — — — — — —
26 — + — — — — — — 0,019 — — — + — 0,025
26.2 — — — — — — — — — — — — — — +
27 — + — — — — — — + — — — — — 0,004
28 — + — — — — — — 0,002 — — — — — 0,004
28.2 — + — — — — — — — — — — — — —
29 — 0,024 — — — — — — — — — — — — +
29.2 — 0,147 — — — — — — — — — — — — —
29.3 — + — — — — — — — — — — — — —
30 — 0,252 — — — — — — — — — — — — +
30.2 — + — — — — — — — — — — — — +
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Локуси
Закінчення таблиці
16 Інтегративна Антропологія
Дані дослідження можуть бути використані як
опорні параметри (частот розподілу алелів) для
стандартних вірогіднісних розрахунків при оці-
нюванні результатів судово-медичної молекуляр-
но-генетичної експертизи з метою ідентифікації
особи і встановлення біологічного батьківства або
материнства.
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